










関係は，先天性膜異常症のそれと同じであった．Band 3欠損症例３例について band 3遺伝子検索
を行なったところ，１症例に病因遺伝子変異と思われるミスセンス変異が同定された．








































































（n） 36 3 6 0 1 4
性別　男
（n） 22 3 5 － 1 3
　　　女
（n） 14 0 1 － 0 1
年齢平均
（歳） 66.5 65.3 70.5 － 77 69.0
範囲 32～90 53～81 62～80 － － 63～72
RA: refractory anemia, RARS: refractory anemia with ring 
sideroblasts, RAEB: refractory anemia with excess of blasts, 
RAEB-t: refractory anemia with excess of blasts in  transformation, 
CMMoL: chronic myelomonocytic leukemia, AML: acute myeloid 
leukemia
l Na2HPO4 , 1 mmol/l EDTA, 0.2 mmol/l PMSF（pH 
8.0）］に protease inhibitor として ethylenediamine 
tetraacetic acid（EDTA）と phenylmethylsulfonyl 
fluoride（PMSF）を加えた．赤血球を0.9%NaCl
溶液で３回洗浄後，１容積の packed cell に対し










（3.5～17% exponential gradient gel：アクリルア
ミド容量比3.5%：17% ＝35：8）による SDS-
PAGE（sodium dodecylsulfate-polyacrylamide gel 
electrophoresis）を用いた．各膜蛋白分画の同定
は SDS-PAGE 泳動後，ゲルを coomassie brilliant 
blue R-250で 染 色 し， 乾 燥 後，Protein+DNA 









測定は，Lowry 法11）に基づく DC Protein Assay 
Kit（Bio Rad，CA）を使用し，655 nm で測定
した．
末梢血白血球からの genomic DNA 抽出
　ヘパリン加末梢血から buffy coat を採取し，
0.9%NaCl 溶液で３回洗浄した．Poncz らの方
法12）に従い，溶血試薬液（0.131 mol/l NH4Cl，0.9 
mmol/l NH4HCO3）を加え，赤血球を溶血させ
た後，白血球分画に STE 溶液［0.1 mol/l Tris，
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0.1 mol/l NaCl，20 mmol/l EDTA（pH 7.5）］9.5 
ml，10% SDS 0.5 ml，proteinase-K（10 mg/ml）




量加え，水層を回収し，3 mol/l sodium acetate（pH 
5.2）を1/10容積加え，エタノールで DNA を沈
殿させた．70% エタノールで洗浄後，TE 緩衝
液［10 mmol/l Tris-HCl，1 mmol/l EDTA（pH 8.0）］
に溶解して，試料とした．
band 3遺伝子解析
　末梢血白血球から抽出した genomic DNA を
用いて，20個の全エクソン領域ならびに周囲
のイントロン領域，及び promoter 領域につき




Gold（Applied Biosystems，USA）1.25 U を 用
い た．Thermal cycler は GeneAmp PCR System 
9700（Applied Biosystems，USA） を 用 い，
denaturation 95℃，30 sec，annealing（温度は文
献13を参照），20 sec，extention 72℃，30 sec，
35 cycle で PCR を行なった．なお exon7，19で
は PCR の standard buffer に最終濃度が2.4 mmol/
l となるように MgCl2を追加した．また exon8に
は MgCl2を最終濃度2.4 mmol/l となるように追
加し，さらに formamide を最終濃度１% となる
ように追加した．各 PCR 産物について BigDye 
Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit（Applied 
Biosystems，USA）を用いてシークエンス用試





加新鮮静脈血を用い，１% glutaraldehyde 加0.1 









stomatocyte ≧12.6%，spherocytosis は spherocyte
≧0.21%，及び elliptocytosis は elliptocyte ≧6.0%
を満たすものとした．





























MCV: mean corpuscular volume, MCH: mean corpuscular 







































（n=10） 89.0±1.6 8.0±2.3 2.2±1.9 0.03±0.09 0 0 0.18±0.36 0 0
MDS
（n=50） 46.8±18.5 33.7±14.5 12.3±9.4 0.5±0.6 1.9±2.8 1.2±3.2 2.9±4.1 0.3±0.4 0.03±0.1
p= ＜0.0001 ＜0.0001 0.0016 0.017 0.035 0.26 0.04 0.07 0.48
図２　MDS 50 症例の赤血球形態分類



























































































症例 No. 1 2 3
band 3遺伝子変異 E33G, heterozygote Y486C, heterozygote 病因遺伝子変異なし
IVS8,c → a,65nt 















band 3減少量 －14.0% －14.0% －11.0%
染色体検査 46, XX ｢20/20｣ 46, XY ｢20/20｣
・ 45,X,add（Y）（q11）, 
 -3,der（5）t（3;5）（q13;q13）,  
del（7）（q?） ｢19/20｣
・46,XY ｢1/20｣
FAB 分類 RA RAEB RAEB



































































いる４－６）．一方，HSt では stomatocytosis を呈
することを特徴とするがその原因は未解明であ












形態は elliptocytosis と stomatocytosis が混在し
ていた．これは P4.1異常により HE と同様に
elliptocytosis を呈し，それに MDS が呈する多
彩な形態異常が合併したものと考えられた．
P4.2欠損と先天性膜異常症との関係について























































回の結果から少なくとも MDS でみられた band 
7単独部分欠損は，溶血には関与していないこ
とが示唆された．



































　Band 3欠損症例については，全例に band 3
遺伝子解析を行なったところ，症例１，３に遺
伝子変異が同定された．症例１では Y486C，
E33G という HS では既報にないミスセンス変
異のヘテロ接合体が認められた．現在までに報
告されている HS における band 3遺伝子のミス
センス変異は cytoplasmic domain（B3CD）に６

















また band 3の P4.2結合部位については，band 3
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Analyses of red cell membrane proteins and red cell morphology in 50 
patients with myelodysplastic syndrome
Shinichiro SUEMORI
Division of Hematology, Department of Medicine, Kawasaki Medical School, 577 Matsushima, Kurashiki, 701-0192, Japan
ABSTRACT  I hypothesize that, in part, the hemolysis in myelodysplastic syndrome（MDS） 
is the result of membrane protein disorders. I evaluated erythrocyte membrane protein and 
the shape of erythrocytes in 50 cases of MDS. All 50 MDS cases exhibited some changes in 
erythrocyte shape. Almost all of the cases（90%） had multiple changes in erythrocyte shape. 
There were nine cases（18%） with membrane protein disorders. Three of these nine  cases 
showed a partial band 3 deficiency, one case showed a partial P4.1 deficiency, three cases 
showed a partial P4.2 deficiency, and two cases showed a partial band 7 deficiency. The shape 
of erythrocytes in the cases with a partial deficiency of band 3 and P4.1 was the same as that 
encountered in congenital erythrocyte membrane protein disorders. When we checked the band 
3 gene of the three cases with band 3 partial deficiency, one case had a missense mutation 
that was supposed to be pathogenic. Some previous studies have reported the presence of 
elliptocytosis in some MDS cases with del（20q）. When we checked the chromosome, eight 
cases had del（20q）, and six of these eight（75%） showed elliptocytosis. However, 24 out of 
38 cases（63.2%） without del（20q） also showed elliptocytosis. Therefore, it is suggested that 
del（20q） may not affect erythrocyte shape.
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